








【要約】厚生省研究班集計(1988 年度末)で報告されている 16 例のシスタチオニン合成酵

素障害に基づくホモシスチン尿症を主体に、長期予後、スクリーニングや管理上などの問

題点について検討した。B6 反応性は、中間型と思われる 1 例以外は全例 B6 不応型であっ

た。早期にメチオニン制限食事療法を施行された例(1 ヵ月以内 8 例)は、ほぼ良好な知能

発達を示していた。身体発育は順調で、高メチオニン血症に比し高身長の傾向にあった。

血中メチオニンは初回から高値を示し、再採血、精検・診断時とより高値になるが、初回

1.5 ㎎/dl と正常が夫々1例あり注目された。また新生児期に尿シアンニトロプルシッド反

応が陰性で診断が遅れた例が4例あり、うち1例は高メチオニン血症としてフォローされ、

6 歳時に診断されていた。以上のことから、精検診断時の鋭敏で確実な尿中ホモシスチン

検出方法の確立と、メチオニン以外のホモシステインを指標とした新しいスクリーニング

法の開発も必要と考えられた。また生後 39 日と 53 日に夫々肺出血と肺梗塞で死亡した 2

例や9歳時に水晶体脱臼が見られた中間型があり、B6投与の見直しと食事治療開始の優先、

ベタインの早期投与や血小板凝集抑制作用のある薬剤投与の考慮も必要と考えられた。 


